患者，男，57岁。因"乏力伴间断恶心半个月"于2014年6月3日入院。既往有心肌梗死、脑梗死病史。否认家族遗传病史。查体：中度贫血貌，发育正常，言语不清。全身皮肤黏膜无黄染，睑结膜苍白。眼底黄斑部无樱桃红色斑。浅表淋巴结未扪及肿大，肝、脾肋缘下未及，右侧上下肢肌力为0级。实验室检查：血常规：WBC 3.11×10^9^/L，HGB 61 g/L，红细胞平均体积100.5 fl，红细胞平均血红蛋白31.6 pg，红细胞平均血红蛋白浓度314 g/L，PLT 141×10^9^/L；大便潜血阳性；生化检查：碱性磷酸酶544 U/L，总胆红素30.2 µmol/L，直接胆红素6.9 µmol/L，间接胆红素23.3 µmol/L，LDH 170 U/L；肿瘤标志物检查：CEA 26.31 mg/L，CA199 1×10^6^ U/L；贫血三项：叶酸2.43 mg/L，VitB~12~338.4 ng/L，铁蛋白354.6 mg/L；腹部CT检查示脾肿大；骨髓象：增生尚活跃，可见大量蜂窝状细胞，胞体巨大，呈圆形或不规则形，核较小，偏位，染色质呈网状，可见核仁，胞质丰富，淡蓝色，有较多大小均匀空泡，考虑为尼曼-匹克病；骨髓活检：增生极度活跃（100%），骨小梁增多，骨髓腔缩小，纤维组织弥漫性增生，未见异型细胞团；胃镜检查：胃窦体交界处大弯侧可见一浅凹陷性病变，中央可见溃疡形成，常规取活检，病理诊断"胃窦体交界中分化腺癌"，免疫组化染色示C-erbB-2（2+）。根据患者临床表现及各项相关检查，诊断为尼曼-匹克病合并胃癌。

讨论：尼曼-匹克病又称神经鞘磷脂病，本病是由于神经鞘磷脂酶先天性缺陷所致神经鞘磷脂代谢障碍，神经鞘磷脂不能被降解而沉积在肝、脾、骨髓、脑组织等器官中，导致肝、脾肿大和神经系统的退行性病变。尼曼-匹克病临床分为五型：A型（急性神经型）、B型（慢性非神经型）、C型（慢性神经型）、D型（Nova Scotia型）和E型（成人非神经型）。根据本病临床分型，结合本例患者为中年男性，有贫血，脾肿大，既往有冠状动脉疾病史，骨髓找到尼曼-皮克细胞，无神经症状，故尼曼-匹克病E型（成人非神经型）诊断成立。同时因该患者CA199显著升高，且大便潜血阳性，行胃镜检查发现胃癌，故考虑尼曼-匹克病合并胃癌。尼曼-匹克病目前无特殊疗法，主要是对症治疗，脾功能亢进者则行脾切除术。目前尚无关于尼曼-匹克病与恶性肿瘤之间关系的研究，二者之间是否有因果关系尚不能明确。通过综合分析，本例患者的贫血原因，一方面是由于尼曼-匹克病所致，另一方面可能是由于消化道恶性肿瘤慢性失血所致。
